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Ainformacao contida neste Guia deve ser encarada como generalista e nao se destina a ser especifica ou individualizada
para uma determinada crianga ou jovem com MCADD. Algumas orientacdes terapéuticas ou nutricionais podem ser
recomendadas para uns, mas nao para outros, pelo que deve seguir as orientagdes do seu médico de referéncia. As pessoas
afetadas com MCADD devem ser seguidas por um meédico com experiéncia em doencas hereditarias do metabolismo,
para além do seu médico de familia. Para obter uma lista de centros de doengas metabdlicas, pode consultar os sites:
da Direcdo Geral da Saude (www.dgs.pt), da Sociedade Portuguesa de Pediatria (www.spp.pt), da Sociedade Portuguesa
de Doencas Metabdlicas (www.spdm.org.pt) ou os sitios especificos de cada Centro de Referéncia:

Centro Hospitalar Universitario do Porto (www.chporto.pt)

Centro Hospitalar Universitario de Sdo Jodo (https://portal-chsj.min-saude.pt)
Centro Hospitalar Universitario de Coimbra (www.chuc.min-saude.pt)

Centro Hospitalar Universitario Lisboa Norte (www.chln.min-saude.pt)

Centro Hospitalar Universitario Lisboa Central (www.chlc.min-saude.pt)

Este Guia foi adaptado pela Seccao de Doencas Hereditarias do Metabolismo da Sociedade Portuguesa de Pediatria, baseada no
Guia Californiano “Parent’s Guide to MCADD" do California Department of Health Services e do Newborn Screening Program,

Genetic Disease Branch, www.co.gov.gdb.
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O que é a MCADD?

MCADD ¢ um acrénimo, construido a partir do inglés
“medium chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency”, que
se traduz para portugués como “défice da acil-coenzima A
desidrogenase dos acidos gordos de cadeia média”.

A MCADD ¢é uma doenca decorrente de um defeito na
oxidacao de acidos gordos de cadeia média. As pessoas
com esta doenca tém problemas em converter a gordura
em energia para que se processe 0 normal crescimento e
desenvolvimento do corpo.

Gordura dos
alimentos

Acil-CoA
Desidrogenase
Cadeia Média

Energia
produzida
para

as células

Normal

Gordura
corporal

Pouca ou nenhuma
energia produzida
para as células

Problemas de saude

Défice Acil-CoA
Desidrogenase
Cadeia Média (MCADD)
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O que causa a MCADD?

A MCADD surge quando uma enzima chamada acil-coenzima A desidrogenase dos acidos gordos de cadeia média
(MCAD), esta em falta ou ndo funciona corretamente. A agcao desta enzima € converter certas gorduras da comida que
ingerimos em energia. Esta enzima também transforma a gordura ja armazenada no nosso corpo. A decomposicao da
gordura serve como fonte de energia alternativa, quando © Nosso organismo esgota o seu recurso principal, um tipo
de acucar chamado glicose.

Assim, a producdo de energia no nosso corpo depende da degradacdo da gordura quando ndo comemos durante
algum tempo — como quando saltamos uma refeicdo ou durante a noite, enquanto dormimos.

Quando a enzima MCAD esta em falta ou nao funciona bem, o corpo ndo consegue usar a gordura para producdo de
energia e fica a depender apenas daquela que € derivada do metabolismo da glicose e das reservas que temos no figado
ou musculo. Embora a glicose seja uma boa fonte de energia, a quantidade disponivel no nosso corpo é limitada. Quando
a glicose € consumida e as reservas se comecam a esgotar, o corpo tenta usar a gordura disponivel, mas sem sucesso
no caso da MCADD. Esta situagdo leva a uma diminuicdo do agucar no sangue, também chamada de hipoglicemia e a
acumulacao de substancias toxicas no sangue, decorrentes da incompleta degradacao da gordura.
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O que faz com que a enzima MCAD esteja em falta ou
nao funcione corretamente?

Os genes contidos nos nucleos das nossas células dizem ao corpo como construir as
varias enzimas necessarias ao bom funcionamento do organismo.

Todas as pessoas tém um par de copias de um gene que indica como fazer a enzima
MCAD. Nas pessoas com MCADD, o par de copias desse gene esta ausente ou nao funciona
corretamente. Por essa razdo, a enzima MCAD ou ndo funciona bem ou ndo € produzida
de todo.

PORTUGUESA

Guia informativo para pais -
. ) P . P . . . . 6 SPP SECCAO DEDOENCAS
Défice da acil-coenzima A desidrogenase dos acidos gordos de cadeia média (MCADD) SOCIEDADE — |\FREDITARIAS DO

DE PEDIATRIA ~ METABOLISMO




Se a MCADD nao for tratada, que problemas ocorrem?

A MCADD pode causar episodios de doenca chamadas crises metabodlicas. Estas crises ocorrem com o jejum mais
prolongado ou em situagcdes de doenca em que ha habitualmente recusa alimentar e maior gasto energético. As
criancas com MCADD apresentam sintomas pela primeira vez geralmente entre os 3 meses e os 2 anos de idade. Alguns
dos sintomas de uma crise metabdlica sdo: mudancgas de comportamento, irritabilidade, pouco apetite e sonoléncia
extrema. As crises também podem ser desencadeadas por uma infecao, pelo que a doenca pode comecar inicialmente
com sintomas de febre, diarreia e vomitos. Com o evoluir da infecdo pode ocorrer diminuicdo do nivel de agucar no
sangue — hipoglicemia — desencadeando uma crise metabodlica. Se a crise metabodlica nao for tratada, uma crianca com
MCADD pode evoluir para um estado de convulsdes e coma, ou mesmo levar a morte.

Entre crises metabolicas, as pessoas com MCADD sdo aparentemente saudaveis. No entanto, crises metabdlicas
repetidas podem causar danos cerebrais permanentes e resultar em problemas de aprendizagem, défice intelectual ou

espasticidade.

Os sintomas surgem frequentemente apos jejum prolongado. Durante periodos longos de jejum, a glicose acumulada
Nno corpo € consumida e 0 corpo passa a tentar decompor a gordura, para producao de energia. Como isto nao €
possivel nas criancas com MCADD, ocorre a acumulacdo de substancias nocivas no sangue resultantes da incompleta
degradacao das gorduras.
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Se a MCADD nao for tratada, que problemas ocorrem?

A diminuicao do nivel de acucar no sangue — hipoglicemia - pode ocorrer isoladamente, sem outros sintomas de
crise metabolica, simplesmente pelo jejum prolongado. A hipoglicemia pode, por si sO, fazer com que uma pessoa se
sinta fraca, tonta, desorientada e com uma pele suada, fria e pegajosa. Se nao for tratada, a hipoglicemia pode evoluir
para 0 coma e até mesmo morte.

A hipoglicemia € mais comum quando uma pessoa com MCADD adoece ou tem uma infegdo. Todos nos, quando
estamos doentes, precisamos de energia extra para combater a doenca. As pessoas com MCADD precisam de comer
alimentos ricos em hidratos de carbono e beber mais liquidos durante qualquer periodo de doenca - mesmo que nao
sintam fome — pelo risco de poderem desenvolver uma crise metabolica. As criancas doentes muitas vezes nao querem
comer ou vomitam, ndo conseguindo manter o alimento no estdmago. Se a crianga ndo quiser ou N0 conseguir comer,
ela precisa de ser tratada no hospital com glicose administrada por via intravenosa (IV) para prevenir a hipoglicemia ou
outras consequéncias graves.

Algumas criancas com MCADD podem nunca vir a ter sintomas e so sdo identificadas depois de um irmdo ou irma
terem sido diagnosticados.
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Qual é o tratamento para a MCADD?

O médico assistente (médico de familia/pediatra) do seu
bebé trabalhard em conjunto com um especialista de doencas
metabodlicas para cuidar do seu filho. O seu filho também
devera ser acompanhado por um nutricionista familiarizado
com a MCADD.

O tratamento ndo € igual para todas as criancas com
MCADD. Certos tratamentos podem ser aconselhados para
algumas criancas, mas nao para outras. As recomendacdes
terapéuticas e nutricionais sado para toda a vida e vao sendo
ajustadas ao longo do tempo, de acordo com as necessidades
e o risco de descompensacao.

As paginas seguintes descrevem os tratamentos frequen-
temente recomendados para criancas com MCADD.
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Qual é o tratamento para a MCADD?

1. Evitar o jejum prolongado

Bebés e criancas pequenas com MCADD precisam de comer frequentemente para
evitar a diminuigcao do agucar no sangue — hipoglicemia - ou uma crise metabolica. Nao
devem ficar sem comer por mais de 3 a 6 horas. Alguns bebés precisam de comer ainda
mais frequentemente. E importante que os bebés sejam alimentados durante a noite,
acordando-o0s, se necessario, caso nao acordem sozinhos. O tempo recomendado de jejum
entre as refeicdes depende da idade, da gravidade da doenca e do grau de gasto metabdlico
do organismo. Por isso, deve seguir as instrucdes do seu médico de referéncia, que faz a
gestdo das recomendacdes de acordo com estes factos.

Pode prevenir o risco de hipoglicemia, através da ingestdo de hidratos de carbono de
libertacdo longa, em determinados periodos, como por exemplo a noite ao jantar ou ceia

ou a todas as refeicdes quando o apetite esta comprometido. Existem produtos comercia-

ATENGAO
ao tempo de
jejum!

lizados que podem cumprir esta funcao, que se chamam amidos. Os amidos, quando ndao

cozinhados, funcionam como libertadores lentos de glicose apo6s a ingestao.
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Qual é o tratamento para a MCADD?

1. Evitar o jejum prolongado (continuacéo)

Criancas pequenas com MCADD podem precisar de fazer um suplemento com amido
antes de dormir e outro durante a noite. Podem precisar de outro lanche logo pela manha.
Amido de milho cru misturado com agua, leite ou outro alimento € uma boa fonte de energia
duradoura. Isto é muitas vezes sugerido para criancas com mais de 18 meses de idade. Para
criangas mais jovens ou que nao toleram o amido cru, existem formulas de maltodextrinas
comercializadas na farmacia. O seu médico e/ou nutricionista pode dar-lhe outras ideias
para bons petiscos.

Quando estdo bem, a maioria dos adolescentes e adultos com MCADD toleram jejum
mais prolongado e podem eventualmente ficar sem comer até 12 horas, sem qualquer
problema, ou seja, sem desencadear uma crise metabdlica. Contudo, podem também
precisar de continuar os restantes tratamentos ao longo da vida.
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Qual é o tratamento para a MCADD?

2. Dieta
Por vezes, recomenda-se uma dieta mais rica em hidratos de carbono.

Os hidratos de carbono ddo ao corpo muitos tipos de acucar que podem ser usados
como fonte de energia. De facto, para as criancas que precisam deste tratamento, a porcao
maior dos alimentos na dieta deve ser de hidratos de carbono (pdo, massas, frutas, legumes,
etc.) e proteinas (carne magra e alimentos lacteos com baixo teor de gordura), mantendo
0 aporte de gordura o minimo essencial para o crescimento harmonioso.

Questione o seu médico se o seu filho precisa ou ndo de alguma alteracao na sua dieta.
Quaisquer alteracdes dietéticas devem ser feitas sob a orientacdo de um nutricionista.

4 Leite

);.0 Magro
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Qual é o tratamento para a MCADD?

3. L-carnitina

Algumas criancas podem precisar de tomar L-carnitina. A L-carnitina € uma substancia
segura e natural que ajuda as células do corpo a produzirem energia e a livrar-se de residuos
téxicos. E uma pequena proteina, ingerida na alimentacdo e também produzida no nosso
corpo. Dentro das suas fung¢des salientamos a ajuda em fazer entrar nas células as gorduras
mais longas e o facto de facilitarem o nosso corpo a libertar-se de algumas substancias,
ajudando a sua excrecdo. O nivel de carnitina pode ser medido através de uma analise feita

O seu médico decidira se o seu filho precisa ou ndo de tomar L-carnitina.

Nao utilize medicamentos sem consultar previamente o seu médico. I

o
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Qual é o tratamento para a MCADD?

4. Contactar o seu médico ao mais pequeno sinal de qualquer
um destes sintomas:

! falta de apetite;
! menor atividade ou sonoléncia excessiva;
1 vomitos;

! diarreia;

! infecdo; ' o
1 febre.
1 o=
)
w w
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O que acontece quando a MCADD é tratada?

Com um tratamento adequado, as criancas com MCADD geralmente vivem vidas saudaveis
com um crescimento e desenvolvimento normais. O objetivo do tratamento é prevenir a
ocorréncia de hipoglicemia e as consequéncias a longo prazo. No entanto, as criancas
que tém crises metabolicas repetidas podem desenvolver dificuldades de aprendizagem,
espasticidade ou outros efeitos ao longo da vida.
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Como é herdada a MCADD?

A MCADD afeta ambos os géneros, tanto rapazes como raparigas.

Todas as pessoas tém duas copias do gene que produz a enzima MCAD e herdam uma
copia de cada progenitor. Esta forma de hereditariedade chama-se autossdmica recessiva.
Em criangcas com MCADD, nenhuma destas copias do gene funciona corretamente.

Os pais de criancas com MCADD, na generalidade, ndo apresentam sintomas da doenca.
Cada pai tem apenas uma copia do gene para o MCADD que ndo funciona. Chamam-se,
por isso, portadores. Os portadores ndo sao afetados porque tém uma segunda copia do
gene que esta a funcionar corretamente.
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Como é herdada a MCADD?

Portador MCADD Portador MCADD

Quando ambos os pais sao portadores, ha uma pro-
babilidade de 25% em cada gravidez de que a crianga em
desenvolvimento tenha as duas copias de gene funcionantes.
Isto significa que a crianca ndo é nem portadora, nem tera
a doenca. Ha 50% de hipoteses de a crianca ser portadora,
tal como os pais e existem 25% de hipoteses de a crianca
ter MCADD.

O aconselhamento genético esta disponivel para familias ‘ ‘
que tém filhos com MCADD. Os médicos geneticistas podem

responder as suas perguntas sobre como a MCADD é herdada,
op¢Bes em futuras gravidezes e como testar outros membros

da familia. Pergunte ao seu médico sobre como obter uma N&o portador/ Portador/ MCADD/
. . Sem doenga Com doenca
consulta de aconselhamento genético, com um meédico ene Sem doenca oene
o i [probabilidade [probabilidade 50%] [probabilidade
geneticista. Outros membros da familia também podem 25%] 25%]

receber informagao sobre aconselhamento genético e testes

genéticos para a MCADD Probabilidades aplicadas a cada gravidez.
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Testes genéticos disponiveis

Os testes genéticos para a MCADD podem ser feitos a partir de uma amostra de sangue.

Os testes genéticos, também chamados de testes de ADN, procuram alteragcdes nas
copias do gene associado a MCADD. Até 80% das criancas com MCADD tém uma alteracdo
genética identificada em ambas as copias do gene. Cerca de 2% das criancas afetadas tém
alteracdes genéticas que ndo sdao encontradas através dos testes disponiveis atualmente.
Em cerca de 18%, so se identifica uma das alteracdes genéticas através destes testes. A
outra alteragdo nao € identificada, mesmo sabendo que estara presente. Estas percentagens
podem diferir em familias ndo caucasianas.

Os testes de ADN nao sdo necessarios para identificar MCADD no seu filho. Pode ser
util para testar portadores ou para diagnostico pré-natal.
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Testes genéticos disponiveis

A MCADD também pode ser confirmada por um exame de sangue chamado perfil de
acilcarnitinas ou um teste enzimatico numa amostra de pele.

Fale com o seu médico se tiver duvidas sobre testes necessarios para identificar a MCADD.
A MCADD ¢é uma das doencas detetadas no Programa Nacional de Rastreio Neonatal
Portugués, mais conhecido como “teste do pezinho”.

— Comissao Executiva naitio_Nagional de Satde

do Programa Nacional (& SORRIRRE
de Rastreio Neonatal I —
National Committee of Newborn

Screening Program http://www.diagnosticoprecoce.org
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Pode-se realizar o teste durante a gravidez?

Se ambas as alteracdes genéticas forem conhecidas no seu filho com MCADD, os testes
de ADN podem ser feitos durante futuras gravidezes para determinar se o feto também
tem MCADD. A amostra necessaria para este ensaio € obtida por biopsia das vilosidades
corionicas (BVC) ou amniocentese.

Se as alteragdes genéticas ndo forem conhecidas na crianca com MCADD, um teste
enzimatico pode ser realizado durante a gravidez em células do feto. Mais uma vez, a
amostra necessaria para este teste € obtida por BVC ou amniocentese.

Ainda que tecnicamente possivel, apenas ha indicacdo para a realizagao de diagndstico
pré-natal invasivo (BVC ou amniocentese), se estiver em causa a confirmacao ou exclusao de
anomalia ou doenga grave no feto e se for ponderada uma interrupgdo meédica da gravidez
pelo casal. A utilizacdo da maior parte destas técnicas requer uma avaliacdo prévia no servico
de referéncia responsavel pela sua realizagdo, e o pedido de interrupcao médica da gravidez
carece sempre de avaliacao e parecer favoravel de uma comissao técnica especifica.
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Pode-se realizar o teste durante a gravidez?

Segundo a legislacdo portuguesa, a MCADD nao sera enquadravel na definicdo de doenca
grave, incompativel com a vida ou sem tratamento, e portanto, se ndo for ponderada uma
interrupcdo médica da gravidez por este diagnostico, o teste genético deve ser protelado
para depois nascimento, a partir de amostra de sangue do corddo umbilical, ou no ambito
de uma consulta de doencas hereditarias do metabolismo ou de genética médica, que
podera ser solicitada apos o nascimento.

Aconselhe-se com um médico geneticista sobre as suas
escolhas e para responder a perguntas sobre testes pré-natais
ou testar o seu bebé apds o nascimento. De todo o modo, o
teste de rastreio neonatal em Portugal (teste do pezinho) inclui
o diagnostico bioquimico desta doenca.
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Outros membros da familia podem ter MCADD
ou ser portadores?

Os irmaos e irmas de um bebé com MCADD tém 25% de probabilidade de também
poderem ter MCADD, mesmo que ainda ndo tenham tido sintomas. Descobrir se outras
criancas da familia tém MCADD € importante, porque o tratamento precoce pode prevenir
problemas de saude graves. Fale com o seu médico sobre uma consulta de aconselhamento
genético, para a realizacdo de teste para a MCADD nos seus outros filhos.

Irmaos e irmas que nao tém MCADD ainda tém a possibilidade de serem portadores
como os seus pais. Os portadores nao tém a doenca e ndo a manifestarao.

Cada um dos irmaos e irmas dos pais tém 50% de probabilidade de serem portadores da
alteracdo genética associada & MCADD. E importante que outros membros da familia sejam
informados de que podem ser portadores. Ha uma pequena possibilidade de eles tambéem
estarem em risco de terem filhos com MCADD.
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MCADD em Portugal

Quantas pessoas em Portugal tém MCADD

Em Portugal, de 2005 a 2021, foram diagnosticados cerca de 200 criangas com MCADD.
A incidéncia prevista ao nascimento para esta doenca € de 1:7300 nascimentos.

Guia informativo para pais
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Recursos

Recursos nacionais
Sociedade Portuguesa de Doencgas Metabdlicas — www.spdm.org.pt
Secc¢do de Doencas Hereditarias do Metabolismo da Sociedade Portuguesa de Pediatria — www.spp.pt

Nucleo de Estudo de Doencgas Raras da Sociedade Portuguesa de Medicina Interna —
www.spmi.pt/nucleo-estudos-doencas-raras/

Recursos internacionais

Fatty Oxidation Disorders (FOD) | Family Support Group | — www.fodsupport.org

Guia informativo para pais
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Glossario

Perfil de acilcarnitinas — Este é um teste de sangue que pode
ser usado para diagnosticar certas doencas do catabolismo de
aminoacidos e acidurias organicas. Os acidos gordos sdo metabo-
lizados em substancias chamadas acilcarnitinas. Estas substancias
sdo usadas para produzir energia para o nosso corpo. Certas
perturbacdes da oxidagdo de acidos gordos causam alteragcdes
no padrdo habitual de acilcarnitinas.

Amniocentese — Teste feito durante a gravidez (geralmente a
partir das 16 semanas). Uma agulha € usada para remover uma
pequena amostra de liquido amnioético, que é o fluido em volta
do feto. A amostra pode ser usada para testar certas doencas
genéticas no feto.

Autossdmica recessiva — A maioria das doencas metabodlicas
que podem ser detetadas pelo rastreio neonatal sdo herdadas
através de um padrdo "autossomico recessivo”. As doencas au-
tossdmicas recessivas afetam igualmente meninos e meninas.
Como funciona a hereditariedade autossomica recessiva?: Todas
as pessoas tém um par de copias do gene que codifica para cada
enzima do corpo. As duas copias de cada gene sdo responsaveis

por fazer cada enzima, em especifico. Uma pessoa com uma
doenga metabdlica tem uma enzima que ndo é produzida ou
ndo funciona corretamente. O problema surge porque as duas
copias do gene “recessivo” que produz a enzima em causa, hdo
estdo a funcionar corretamente, e portanto, nao se produz a
enzima necessaria. Uma pessoa tem que ter as duas copias do
gene “recessivo” alteradas e ndo funcionais para ter uma doenca
metabolica autossomica recessiva. Uma pessoa com uma doenga
autossomica recessiva herda uma copia do gene que ndo fun-
ciona da sua mae e a outra do seu pai. Os pais sao chamados
de portadores para esta condi¢cdo. Os pais de criangas com uma
doenca metabolica raramente manifestam a doenga em si. Cada
pai tem uma copia do gene que esta a funcionar corretamente
e uma copia que ndo esta a funcionar. Pessoas com uma unica
copia de gene ndo funcionante sdo chamadas de portadoras.
Estas pessoas como ainda tém uma copia do gene a funcionar
corretamente, compensam a copia do gene recessivo que ndo
funciona e conseguem produzir alguma enzima funcionante.
Portanto, os portadores geralmente ndo manifestam a doenca.

Guia informativo para pais
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Glossario

Portador — Uma pessoa que tem uma variante genética patogénica
em uma das copias dos seus genes associados a uma determinada
doenca, mas nao manifesta nenhum sintoma da propria doenca.
As doencas metabolicas tém muitas vezes uma hereditariedade
autossomica recessiva, o que significa que ambas as copias do
gene tém de estar alteradas para que os sintomas da doenca se
desenvolvam. Os portadores sao capazes de transmitir a variante
genética patogénica para os seus filhos e, portanto, tém um maior
risco de ter um filho com a doenca.

BVC - Biopsia das Vilosidades Coridnicas € um teste especial feito
durante a gravidez precoce (geralmente entre 10 e 12 semanas).
Uma pequena amostra da placenta é colhida para a realizacao de
testes. Esta amostra pode ser usada para detetar determinadas
doencgas genéticas no feto.

ADN - O acido desoxirribonucleico € uma molécula que compde
os cromossomas. E composto por quatro unidades basicas
(chamadas bases) que sdo designadas A, T, G e C. A sequéncia
das bases € que fornece as instrucdes para fazer todas as proteinas
num organismo. Cada gene tem as instrucdes definidas para cada

proteina em especifico. Uma mudanca numa das bases de ADN
que compdem um gene € uma variante. Em alguns casos, estas
variantes podem ser patogénicas, o que significa que alteram as
instrucdes para a producao de proteinas de forma lesiva e levam a
doenca. Cada individuo passa metade do seu ADN (das instrucdes)
para os seus filhos, ou seja, passa uma copia de cada gene. Sao
estas instrucdes que fazem com que certos tragos, como a cor
dos olhos ou dos cabelos, sejam herdados.

Enzima — Uma molécula que ajuda as reagdes quimicas do corpo
a ocorrer. Por exemplo, as enzimas no estdbmago aceleram o
processo de digestdo dos alimentos.

Gene — Um segmento de ADN que contém as instrucdes para
fazer uma proteina especifica (ou parte de uma proteina). Os
genes estdo contidos nos cromossomas. Os cromossomas, € 0s
genes desses cromossomas, sao transmitidos de pai para filho.
Alteracdes no ADN que compdem um gene sdo chamadas de
variantes, que se forem patogénicas, podem levar a doencgas.

Guia informativo para pais
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Glossario

Aconselhamento Genético — O aconselhamento genético serve
para explicar e informar os doentes e as suas familias sobre as
doencas genéticas, para que possam tomar decisdes informa-
das. Habitualmente, o aconselnamento genético € realizado por
médicos geneticistas.

Crise Metabodlica — Trata-se de uma situagao grave de saude
causada pela diminui¢do da quantidade agucar no sangue — hipo-
glicemia - e pela acumulagdo de substancias toxicas. Os sintomas
de uma crise metabolica sao: falta de apetite, nduseas, vomitos,
diarreia, sonoléncia extrema, humor irritavel e mudancas de com-
portamento. Se ndo for tratada, uma crianga com MCADD pode
evoluir para um estado de convulsdes e coma, ou mesmo levar
a morte. As crises metabolicas acontecem mais frequentemente
em pessoas com determinadas doengas metabdlicas (algumas
doencas da oxidagcdo de acidos gordos, doencas de aminoacidos
e doencas de acidos organicos). Estas crises sao frequentemente
desencadeadas por eventos como esforgo fisico exagerado,
doenca ou infegdo, que podem induzir jejum prolongado.

Convulsdes — Sdo as chamadas crises epilépticas ou “ataques”.
Durante uma convulsdo, uma pessoa perde a consciéncia e o
controlo dos seus musculos. Também pode ter movimentos
involuntarios. As convulsdes podem acontecer por muitas razdes.
Algumas das causas podem ser disturbios metabdlicos, uma crise
metabdlica, lesdes cerebrais ou infe¢des.

Espasticidade — Significa rigidez dos musculos e reflexos au-
mentados. E causado pelo aumento do ténus muscular. Resulta
em contracdo anormal ou rigidez dos musculos.

Guia informativo para pais
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